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   A 24-year-old man consulted our hospital with  u complaint of male infertility. 
   Semen analysis revealed azoospermia. Endocrinological examinationshowed elevated serum 
luteinizing hormone and follicle stimulating hormone levels, and low normal level of serum testo-
sterone. Testicular biopsy disclosed atrophic seminiferous tubules. Abdominal computed tomogra-
phy revealed no ovaries or uterus. The chromosal analysis revealed a karyotype of 46XX. This 
cases was diagnosed as a case of 46XXmale. Forty six cases of this syndrome have been cited in 
the Japanese literature. We discussed the genesis of this syndrome. 
















現 症:身 長159cm,体 重59kg.女 性 化乳 房 な し.
髭,体 毛 は正 常,恥 毛 も男 性 型,陰 茎 は や や 小 さい が
陰 嚢 正 常,停 留 精 巣 は 認 めず.精 巣 容 量 は 右5m亘,左
6mL前 立 腺,精 嚢 腺 に は と くに異 常 を 認 め な か った,
一 般 血 液 検 査1特 に異 常 認 め ず .
精 液 検 査:無 精子 症.
内分 泌 学的 検 査:PRL20.Ong/ml,LH18.OmlU/
ml,FSH39.OmlU/ml,testosterone4.6ng/ml,
estriol5.Opg/ml,estradiol34.Opg/ml.
精 巣 生 検:精 細 管 基 底 膜 の 肥 厚,生 殖 細 胞 の 消
失,精 細 管 は萎 縮 して お り,セ ル ト リ細 胞 のみ 認 め た
(Fig.1).
染 色 体 検 査:末 梢 白血 球 培 養 にて,染 色体 数46,性
染 色 体 はXXと 同 定 され た(Fig.2).
腹 部CT:正 常 前 立 腺,精 嚢腺 を認 め た が,女 性 内







鵜 簾 擁 簾、
ε345





















以 上 の所 見 に よ り,46XXmaleと診 断 した 。
考 察
46XXmaleは表 現 型 が 男 性 で,染 色 体 構成 が46・
XXで あ るも の と され,そ の発 生 頻 度 は2万 ～3万
人 に1人,男 性不 妊 患 者 の0。2%程 度 を 占 め る と考 え
られ て い るD,
本邦 に おい て は1969年森 らの 報告2)以後,自 験 例 を
含 め て46症例 の 報告 が され て い る3-16).
主 訴 で は成 人 例(30例)と 小 児例(16例)と で は大
き く異 な る,成 人例 で は30例中,不 妊 が24例と80%を
占 め,そ のほ か外 性 器 異 常,性 的 不 能,排 尿 障害,精
神 障害,関 節痛,頭 痛 が 各1例 ず つ 認 め られ る.一 方,
小 児例 で は 尿道 下 裂,停 留精 巣 等外 性 器異 常 が16例中
14例(不 明2例)と 大 半 を 占 め てい る.
身 長 は 成 人例 で,平 均160.3cm(14LO～167.O
cm),体重 は 平均62.lkg(50.0～82.Okg)と低 身長,
肥満 傾 向を 認 め,こ れ は本 例 を 含 め 全 例 に つ い て認 め
られ る特 徴 的 な 所見 で あ る.そ の ほ か,髭 体 毛 は少
な く,恥 毛 も女 性型 を示 す 症 例 が 多 い 。 ま た 女性 化 乳
房 は7例(23.3%)に 認 め られ て い る.陰 茎 は正 常 か
正常 よ りや や 小 さ く,一 部 の 症 例 で 停 留精 巣 を 認 め
る.組 織 学 的 に は精 細 管 の硝 子 化,精 細 管基 底 膜 の肥
厚,セ ル トリ細 胞 の減 少,ラ イデ イ ソ ヒ細 胞 の増 生 な
どの所 見 が 認 め られ る.
発 生,成 因 に 関 して は以 下 の よ うな説 が 提 唱 され て
い る,①Autosomalgenetheory:常染 色体 な どの
Y染 色 体 以 外 の ものが 男 性 化 遺 伝 子 に突 然変 異 す るた
め に 起 こる とす る説.②Mosaicismtheory:体細 胞 の
一 部 にY染 色 体 を含 む 細 胞 が あ る が ,そ れ が 検 出 で き
な い く らい少 な い た め で あ る とす る説,③Translo-
cationtheQry;Y染色 体 上 の 性 決 定 因子 が 常 染 色体
(常染 色体 一Y染 色 体 転座 説)やX染 色 体(X-Y染
色体 転 座 説)へ 転座 す る とい う考 え で あ るが,最 近 で
は,後 者 が 最 も有 力 な説 と して 提 唱 され て い る.す な
わ ち,こ の転 座 説 に 関 して,1966年Ferguson-Smi-
thn)がX-Y転 座 説 を 初 め て 提 唱 し,ま た1975年
Wachetelら18)は,Y染色 体 上 のH-Yantigenが性
を決 定 す る因子 であ る と した.し か しそ の 後Simp-
son19)やGeorgeら20)は,XXmale中に はH-Yan-
tigenを認 め な い症 例 も多 い こ とに 着 目 し,Y染 色 体
上 のTDF(testisdeterminatingfactor)の存 在 を
明 らか に す る と同時 に,こ れ が 精 巣 の 分化 に関 与 して
い る と した.さ らに1990年Sinclair2i),McLaren22)
らは,DNA増 幅 法 を用 い,Y染 色 体 上 短 腕 側,
偽 常 染 色 体 領 域 近 接 にSRY(sexdeterminlng
regionoftheY)を 確 認 し,こ れ を 精 巣 決定
因子 と して 同 定 した.以 来,性 染 色体 構 成 異 常 に 対 し
て こ のSRY遺 伝 子 を 検 索 す る 症 例 が 増 加 しつ つ あ
り,臨 床 上 の性 とそ の結 果 が 一致 す る とい う結果 が報
告 され,一 般 にSRY遣 伝 子 が性 決 定 因 子 と して ほ
ぼ 確 立 されつ つ あ る.
本 症 例 に お い ては,SRY遺 伝 子 は測 定 しえ なか っ
た が,こ うい った症 例 に 対 して は積 極 的 に 検 索す る必
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